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11 Johdanto
Suomalainen perinnöllinen gelsoliiniamyloidoosi (Meretojan tauti MT,
Kymenlaakson syndrooma) on yksi 36:sta suomalaiseen tautiperintöön
kuuluvasta perinnöllisestä sairaudesta (1,2,3). Meretojan tauti periytyy
vallitsevasti autosomissa, jossa tapahtunut gelsoliinigeenin pistemutaatio johtuu
yhden guaniiniemäksen korvautumisesta adeniiniemäksellä (4). Tämä
c.640G→A-pistemutaatio (p.Asp214Asn), joka on aiemmin tunnettu nimellä
c.654G→A (p.Asp187Asn), aiheuttaa geenin translaatiovaiheessa yhden
aspartaattiaminohapon korvautumisen asparagiinilla, joka puolestaan aiheuttaa
gelsoliini-proteiinin väärinmuodostumisen ja sitä kautta proteiinin virheellisen
laskostumisen (3, http://huslab.fi/ohjekirja/3947.html). Gelsoliini-proteiinin
väärinlaskostumisesta seuraa gelsoliiniamyloidin kertyminen kudoksiin, josta
oletetaan johtuvan sairaudelle ominaiset oireet ja taudinkuva. Tautia arvellaan
esiintyvän eri lähteistä riippuen noin 400–1000 potilaalla, jolloin se on yksi
yleisimmistä suomalaiseen tautiperintöön kuuluvista sairauksista (3,5,6).
Gelsoliiniamyloidin kertymisestä johtuen potilaiden taudinkuvat ja oireet ovat
moninaisia, vaihtelevia ja yleensä ajan mittaan kehittyviä. Yleisimpinä oireina
Meretojan taudissa tavataan muutoksia potilaiden silmissä, ääreishermostossa
sekä ihossa (3). Selvästi yleisimpänä ensioireena ja diagnoositapana potilailla
tavataan silmien sarveiskalvon verkkomaista rappeumaa (corneal lattice
dystrophy), joka voi iän myötä johtaa merkittävään näkökyvyn heikentymiseen
(3,7). Potilaiden hermosto-oireista on varsin tyypillinen kasvohermon ylähaaran
halvaus, joka usein etenee kasvojen molemmille puolille sekä kasvohermon
keski- ja alahaaroille potilaiden ikääntyessä (3,8). Kasvohermohalvaus
yhdistettynä ihon tavanomaisesta poikkeavaan löystymiseen (cutis laxa)
aiheuttaa potilaille huomattavaa hankaluutta ja epämukavuutta mm.
poikkeavina kasvonpiirteinä (jatkuvasti alakuloinen ilme), silmien kuivumisena
sekä puheentuoton, syömisen ja juomisen vaikeutumisena (3,9).
2Taudille ominaisten silmä-, hermo- ja iho-oireiden lisäksi potilailla on myös
monimuotoinen kirjo muita oireita ja liitännäissairauksia (3).
Rannekanavasyndrooman, rytmihäiriöiden sekä/tai suu- ja hammasongelmien
mahdollisuus on noussut esiin useissa aikaisemmissa tutkimuksissa
(3,5,10,11,12,13). Tämä herätti mielenkiintoa niiden tarkasteluun myös tämän
tutkimuksen yhteydessä.
Vaikkakaan taudin ei oleteta vaikuttavan tautigeenin suhteen heterotsygoottien
potilaiden elinajanodotteeseen kovin paljon, kokevat potilaat oman
elämänlaatunsa selkeästi alentuneeksi johtuen monista erilaisista joskus
hankaliksi kehittyvistä oireista (4,14). Suuri haitta monille on taudille tyypillinen
ennenaikainen kasvojen vanheneminen (15). Potilailla esiintyy myös terveitä
sukulaisia enemmän psykiatrisia ongelmia, eritoten depressiota (16).
Ennen tutkimuksen aloittamista päätettiin perustaa Meretojan taudin
potilasrekisteri FIN-GAR, johon pyritään keräämään mahdollisimman laaja otos
suomalaisia MT-potilaita ja sitä kautta saamaan tarkempaa tietoa oireiden
ilmenemisestä ja kehittymisestä eli taudin luonnollisesta kulusta. Vaikka
Suomessa rekisteritietojen kerääminen ja niiden ylläpito on saavuttanut pitkät
perinteet myös lääketieteen puolella, tautirekistereitä on toistaiseksi vähän.
Poikkeuksen tähän tekevät muutamat sairausrekisterit, kuten esimerkiksi
tartuntatauti- ja syöpärekisterit. (17,18) Harvinaisten tautien rekistereitä on
Suomessa ollut vain muutama, mm. Fabryn tauti-, Suomen lihastauti,
epämuodostuma- ja näkövammarekisterit (17,19).
Rekistereiden vähäisestä määrästä huolimatta EU-tasollakin potilasrekistereitä
pidetään keskeisen tärkeinä kun halutaan kehittää harvinaisten sairauksien
kliinistä tutkimusta, parantaa potilaiden hoitoa ja terveydenhoidon suunnittelua
sekä tehostaa tulosta niin yhteiskunnan, talouden kuin elämänlaadun kannalta
(EU Rare Disease Taskforce 4/2009, update 6/2011: Patient registries in the
field of rare diseases. Overview of the issues surrounding the establishment,
3management, governance and financing of academic registries.
http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1218).
Muita amyloidoosisairauksien rekistereitä on ulkomailla ollut jo ennen Meretojan
taudin potilasrekisterin perustamista, joista lähimpänä on
transtyretiiniamyloidoosin (TTR-amyloidoosi) rekisteri THAOS. THAOS-
rekisterin päätavoitteita oli arvioida potilaiden elinikää, ymmärtää taudin
genotyyppi-fenotyyppi suhdetta paremmin sekä selvittää TTR-amyloidoosin
luonnollista kulkua (20). Vastaavanlaiset tavoitteet ovat myös olleet Meretojan
taudin potilasrekisterin perustamisen taustalla. THAOS-rekisterin perustamisen
myötä on saatu runsaasti lisätietoa TTR-amyloidoosin etenemisestä ja TTR-
amyloidoosin hoitomahdollisuuksissa on edetty jo lääkekehitykseen (21,22),
joka on lupaavaa myös tulevaisuuden Meretojan taudin hoitoa ajatellen.
Pitkällä tähtäimellä Meretojan taudin potilasrekisteriin kertyvää aineistoa
toivotaan voitavan hyödyntää uusissa tutkimuksissa, jotka voisivat mahdollisesti
johtaa myös taudin syntymekanismia ehkäisevän tai korjaavan hoidon
kehittymiseen. Potilasrekisteriä pyritään jatkuvasti täydentämään uusilla
potilailla sekä entistä tarkemmilla tiedoilla, jotta taudin luonnollinen kulku
saataisiin mahdollisimman tarkasti selvitettyä.
1.1 Tutkimuksen tavoitteet
Meretojan tauti on tunnettu kohta 50 vuotta ja sen tutkimusta on tehty yhtä
kauan, mutta taudin ilmenemisen eroavaisuudet miesten ja naisten välillä ovat
jääneet vielä tarkasti selvittämättä. Vaikka Meretojan tauti periytyy autosomissa
eikä siihen tiedetä liittyvän mitään selviä sukupuoliliitännäisiä ominaisuuksia
kuten häiriöitä sukupuolihormonien tuotannossa, haluttiin selvittää onko tauti
todella samanlainen kummallakin sukupuolella. Osassa perinnöllisissä
sairauksissa on todettu selviä eroja taudin etenemisessä sukupuolten välillä ja
siten vaikutuksissa mm. elinajanodotteeseen. Perinnöllinen hollantilaistyypin
4aivoverenvuotoamyloidoosi (Hereditary cerebral haemorrhage with amyloidosis
– Dutch type) periytyy Meretojan taudin tapaan autosomissa dominantisti
pistemutaation seurauksena. Kyseisen amyloidoosin naispotilailla on todettu
lähes kaksinkertainen kuolleisuusriski verrattuna saman sairauden
miespotilaisiin (23). Alzheimerin taudissa naarashiirillä on todettu enemmän
amyloidia kuin miespuolisilla lajikumppaneillaan ja amyloidin määrän
rasvakudoksessa on todettu korreloivan epäsuotuisasti elinajanodotteeseen
ihmisillä (24, 25). Toisaalta esimerkiksi autosomissa dominantisti periytyvässä
spastisessa paraplegiassa on todettu naissukupuolen suojelevan joiltain taudin
oireilta ja etenemiseltä, jolloin tauti ei välttämättä ilmene yhtä haitallisena kuin
miespotilailla (26).
Syventävässä tutkimuksessani pyrin tarkastelemaan MT-potilaiden ensioireita
sekä mahdollisia eroja ja yhtäläisyyksiä diagnoosivaiheessa. Lisäksi tarkasteltiin
Meretojan taudin oireiden ilmenemisyleisyyttä miesten ja naisten välillä sekä
oireiden ilmaantumisikää molemmilla sukupuolilla ja mahdollisia eroja näissä.
Yleisten Meretojan taudin oireiden lisäksi kiinnitettiin erityishuomiota
rannekanavasyndrooman, sydämen johtumishäiriöiden sekä suu- ja
hammasongelmien esiintyvyyteen miesten ja naisten välillä.
52 Aineisto
Tutkimuksen aineistona toimi syksyllä 2013 perustettu FIN-GAR rekisteri.
Aineisto koottiin potilaille toimitetuilla kyselylomakkeilla sekä niitä täydentävillä
potilashaastatteluilla syksyn 2013 ja kevään 2014 aikana. FIN-GAR rekisterin
täydentyminen jatkuu edelleen uusilla potilastiedoilla. Tutkimuksen
kirjoittamishetkellä potilasrekisteri sisälsi 181:n perinnöllistä
gelsoliiniamyloidoosia sairastavan potilaan tiedot. Potilaista 27,6 % (50 kpl oli
miehiä ja 72,4 % (131 kpl) naisia. Potilaiden tiedot kerättiin yhteen tietokantaan,
joka jaettiin alalehtiin: esim. hermosto-, silmä- sekä iho-oireet.
Tutkimusaineiston tarkkuutta ja luotettavuutta laski potilaiden itse täyttämien
kyselylomakkeiden vastausten ajoittainen epätarkkuus eritoten vuosilukujen
suhteen. Lisäksi osa kyselylomakkeissa kysytyistä oireista oli joko liian yleisellä
tasolla tai liian lääketieteellisesti ilmaistu. Tämä hämmensi osaa vastaajista eikä
riittäviä vastauksia ja tietoja saatu esimerkiksi neurologisia oireita kysyttäessä.
Koska aineisto ja potilasrekisteri on suurimmaksi osaksi kerätty potilaiden
raportoimana joko kyselylomakkeella tai puhelinhaastattelulla, joitain oireita on
voinut jäädä huomioimatta tai niiden merkitystä on vähätelty tai suurenneltu
verrattuna aineiston keräämiseen lääkärien suorittaman tarkan kliinisen
tutkimuksen perusteella. Toisaalta täytyy muistaa, että tarkkakaan kliininen
tutkimus ei olisi paljastanut kaikkia tietoja, joita potilaat olivat vastanneet
kyselylomakkeeseen. Joidenkin potilaiden kohdalla pystyttiin hyödyntämään
HUS:n potilastietojärjestelmään kerättyjä potilastietoja, joka paransi tiettyjen
potilaiden kohdalla oirekuvaa ja niiden aika-ilmenemistietoja.
63 Menetelmät
Aineiston eli potilasrekisterin rakentaminen ja potilastietojen kerääminen
aloitettiin syksyllä 2013. Enemmistö tiedoista saatiin kyselylomakkeella, joka
toimitettiin Suomen Amyloidoosiyhdistyksen (SAMY ry:n) avustuksella heidän
225 jäsenelle. Kyselylomakkeella pyrittiin kartuttamaan potilaiden oireita ja
niiden yleisyyttä mahdollisimman laaja-alaisesti, pääpainon ollessa kuitenkin
tiedetyissä tai epäillyissä oireissa. Lisäksi selvitettiin erilaisten operaatioiden,
kuten plastiikkakirurgisten leikkausten, yleisyyttä. Tämän lisäksi kerättiin tietoja
potilaiden muista sairauksista, toimenpiteistä sekä lääkityksestä.
Kyselylomakkeilla vastanneiden potilaiden tietoja täydennettiin HUS:n
potilastietojärjestelmää apuna käyttäen, milloin mahdollista, sekä olemalla
potilaisiin suoraan yhteydessä puhelimitse. Kyselylomakkeella vastanneiden
lisäksi potilasrekisteriin ja siten tämän tutkimuksen aineistoon sisällytettiin 30
tutkimuspotilaan tiedot, jotka toimivat alun perin toisen tutkimuksen ohjaajan,
Sari Kiuru-Enarin, Meretojan tautiin liittyvän väitöskirjan tutkimusaineistona.
Potilasrekisteriä on ollut rakentamassa ja keräämässä itseni sekä ohjaajieni
lisäksi samaan tutkimusryhmään kuuluvat DI, LK Eeva-Kaisa Schmidt, HY ja LK
Tuuli Nikoskinen, HY. Potilasrekisterille on HUS:n eettisen toimikunnan
puoltava lausunto, ja HUS:n Neurologian klinikan tutkimuslupa.
Johtuen epätarkkuuksista joissain potilaiden antamissa vuosiluvuissa ja HUS:n
potilastietojärjestelmässä, jouduttiin annettuja vuosilukuja merkitsemään
aineiston analysointivaiheessa seuraavilla tavoilla. Mikäli potilaan ilmoittama
diagnoosi- tai ilmenemisvuoden aikahaitari oli vuosikymmenluku (esimerkiksi
1980-luku), valittiin analysoinnissa käytettäväksi arvoksi vuosikymmenen
puoliväli (1980-luvun tapauksessa valittiin 1985). Jos potilas oli ilmoittanut
ajaksi vuosikymmenen alkupuolen, käytettiin vuosikymmenen toista vuotta
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1982). Mikäli ilmoitettu aika oli vuosikymmenen loppupuolella, käytettiin
vuosikymmenen kahdeksatta vuotta analysointiarvona (”1980-luvun
loppupuolella” muunnettiin arvoksi 1988). Jos oli annettu vain tietty aikaväli,
valittiin analysoinnissa arvoksi tämän aikavälin puoliväli. Lääkärien
hoitoyhteenvetojen kohdalla pyrittiin löytämään ensimmäinen maininta taudin
diagnosointi- tai ilmenemisvuodesta; muuten yhteenvetojen kohdalla käytettiin
samoja kriteerejä kuin potilaiden suoraan antamilla tiedoilla.
Tuloksissa esitetyt numeeriset arvot pyöristettiin yhden desimaalin tarkkuudelle,
paitsi P-arvon kohdalla käytettiin kolmen desimaalin tarkkuutta. P-arvoja
laskettaessa taulukossa 1, kun tarkasteltiin oireiden ilmenemisyleisyyksien
eroavaisuuksia miesten ja naisten välillä, käytettiin khiin neliö (ߕଶ)-testiä ja
tarkasteltaessa oireen ilmenemisiän korrelointia sukupuolten välillä käytettiin
varianssianalyysia (ANOVA). Tilastollisen merkitsevyyden rajana pidettiin <0,05.
P-arvot laskettiin Microsoft Excel-ohjelmalla.
Tuloksissa esitetyt prosenttiosuudet kertovat kyseistä oiretta ilmentävien
potilaiden määrän suhteessa aineiston kokonaispotilasmäärään, paitsi erikseen
mies- ja naispotilaiden osuuksia tarkasteltaessa. Tällöin prosenttiosuudet
viittaavat oiretta ilmentävien mies- tai naissukupuolisten potilaiden osuuteen
kaikista mies- tai naissukupuolisista potilaista.
Kirjoitus- ja analysointivaiheessa käytettiin Microsoft Office-ohjelmia kuten
Word- sekä Excel-ohjelmia. Varsinainen tietokanta on tallennettu Excel-
muistioon suojatulle verkkoasemalle. Näiden ohjelmien lisäksi
analysointivaiheessa käytettiin myös statistisia menetelmiä kuten p-arvojen
laskemista.
84 Tulokset
4.1 Diagnoosi ja ensioireet
Tähän FIN-GAR potilasrekisteritutkimuksen ensimmäiseen analyysiin saatiin
kerättyä potilasaineisto, johon kuului yhteensä 181 perinnöllistä
gelsoliiniamyloidoosia sairastavaa potilasta. Rekisterin potilaista 166 oli elossa
olevia potilaita. Aineistoon muodostui selkeä naisenemmistö, potilaista 131 oli
naisia (72,3 %) ja 50 (27,6 %) miehiä.  Aineiston potilaiden keski-ikä asettui
63,5 vuoteen (28-85v), miesten 64,4 ja naisten 61,8 vuoteen.
Ensioireiksi potilaat ilmoittivat eniten erilaisia silmäoireita, kuten silmien
ärtyneisyyttä, kuivuutta sekä silmätulehduksia. 135 potilasta (miehistä 64,0 % ja
naisista 78,6 %) ilmoitti silmiin liittyvän ensioireen. Hermoston ensioireista
ilmoitti 27 potilasta, joista miehiä oli 9 (18,0 %) ja naisia yksi (0,6 %). Iho-oireita
oli 18:lla (9,9 %) potilaista ensioireina. Silmäluomioireita oli 5 potilaalla (2,8 %)
sekä muita sekalaisia oireita 15 potilaalla (8,3 %). Potilas on voinut ilmoittaa
useita erilaista ensioiretta, jotka kaikki on huomioitu luvuiksi edellä mainittuihin
tuloksiin. Potilaat saivat keskimäärin ensioireita 40,6 vuoden iässä, keskiarvon
ollessa miehillä 44,6 vuotta ja naisilla 38,9 vuotta. Keskihajonta oli miehillä 12,1
ja naisilla 10,7 vuotta.
Potilaiden keski-ikä heidän saadessaan Meretojan taudin diagnoosin oli 41,4
vuotta, miehillä 45,0 vuotta (keskihajonta 12,0 vuotta) ja naisilla 40,0 vuotta
(keskihajonta 11,7 vuotta). Ks. myös kuvaaja 1.
Kaikkiaan 29 potilasta (16,0 %) oli saanut diagnoosinsa jo ennen kuin oireet
olivat alkaneet. Näistä 8 oli miehiä (16,0 %) ja 21 (16,0 %) naisia.
Keskimääräinen aika, joka kului diagnoosin jälkeen oireettomina, oli 11,1 vuotta
miehillä ja 10,6 vuotta naisilla. Kuitenkin selvä enemmistö (61,3 % potilaista) oli
ilmoittanut saaneensa oireita ennen taudin diagnoosia. Ensioireiden ja
9diagnoosin väliin jäi keskimäärin 4,6 vuotta, miehillä 5,2 vuotta ja naisilla 4,3
vuotta.
Kuvaaja 1 Diagnosointi-iät potilasaineistossa. Kuvaajan pystyakselilla on
esitetty suhteellinen osuus potilaista, jotka ovat saaneet Meretojan taudin
diagnoosin tiettyyn ikävuoteen mennessä verrattuna koko potilasaineistoon.
Kuvaajan vaaka-akselilla on esitetty ikävuodet.
Sarveiskalvon verkkomainen rappeuma on tärkein diagnostinen löydös
Meretojan taudissa (3). Yhteensä 152 potilasta (84,0 %) oli ilmoittanut
silmälääkärin tehneen diagnoosin. Näistä 39 oli miehiä (78,0 %) ja 113 naisia
(62,4 %). Toiseksi yleisin diagnosointitapa oli geenitesti geenivirheen
(p.Asp214Asn) perusteella. Geenitestillä diagnoosinsa saaneita oli 25 (13,8 %),
joista 7 oli miehiä (14,0 %) ja 18 naisia (9,94 %). Muulla tavoin, kuten
neurologin diagnoosilla tai biopsiasta, diagnoosin oli saanut 21 potilasta
(11,6 %). Osalle potilaista diagnoosin tekemiseen oli käytetty useampaa
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4.2 Silmäoireet
Meretojan taudin tiedetään aiheuttavan potilaille monimuotoisia silmäoireita.
Taudin tyypillisimpänä oireena sekä diagnosointikeinona on pidetty silmien
sarveiskalvojen verkkomaista rappeumaa (3,7). Potilasrekisterin potilaista 157
(86,3 %) kertoi kärsivänsä kyseisestä oireesta, miehistä 44 (88,0 %) ja naisista
113 (86,3 %). Keskimääräinen diagnosointi-ikä oli 41,8 vuotta, miehillä 46,7 ja
naisilla 39,9 vuotta.
Potilaista 73:lla (40,3 %) oli todettu haavaumia sarveiskalvolla. Heistä miehiä oli
19 (38,0 %) ja naisia 54 (41,2 %). Haavaumia ilmeni keskimäärin 51,1 vuoden
iässä, miehillä 55,6- ja naisilla 49,4-vuotiaina.
Potilaista 100 (55,2 %) oli ilmoittanut näkönsä heikentyneen. Heistä 25 oli
miehiä (50,0 %) ja 75 naisia (41,4 %). Keskiarvo iälle, jolloin näkö ensimmäisen
kerran todettiin heikentyneen, oli 54,1 vuotta, miehillä 60,9 ja naisilla 51,6
vuotta.
Potilaista 111 (61,3 %) ilmoitti käyneensä vähintään yhdessä silmäkirurgisessa
toimenpiteessä, kuten sarveiskalvon siirrossa tai silmäluomileikkauksessa. Vain
miehistä toimenpide oli tehty 34:lle (68,0 %) ja naisista 77:lle (42,5 %).
Myös viherkaihin (glaukooman) sekä harmaakaihin (kataraktan) esiintyvyyksien
on epäilty olevan yleisempää amyloidoosipotilailla kuin normaaliväestöllä (4,5).
Glaukooma oli todettu 42 potilaalla (23,2 %), joista 15 miestä (30,0 %) ja 27
naista (14,9 %), ja harmaakaihi 76 potilaalla (42,0 %), joista 22 oli miehiä
(44,0 %) ja 54 naisia (29,8 %).
Silmien kuivumista esiintyi 127 potilaalla (70,2 %), joista 33 oli miehiä (66,0 %)
ja 94 naisia (71,8 %).
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4.3 Hermosto-oireet
Polyneuropatiaa on todettu ilmenevän Meretojan taudissa, taustalla on
mahdollisesti amyloidoosiplakkien kertyminen hermokudokseen (27).
Jonkinasteisia polyneuropatian oireita oli 94 potilaalla (51,9 %). Heistä 25 oli
miehiä (50,0 %) ja 69 naisia (52,7 %). Oireet vaihtelivat lievästä
tunnottomuudesta vakavampaan motoriseen ja sensoriseen polyneuropatiaan.
Polyneuropatiaa alkoi ilmetä keskimäärin 57,5 vuoden iässä, miehillä 58,9- ja
naisilla 56,7-vuotiaana.
Kasvohermohalvausta on pidetty yhtenä Meretojan taudin tyypillisenä piirteenä
eritoten vanhemmalla iällä (3). Jonkinasteinen (lievä, vakavampi ja/tai
bilateraalinen) kasvohermohalvaus todettiin 104 potilaalla (57,5 %), 28 miehellä
(56,0 %) ja 76 naisella (42,0 %). Kasvohermohalvaus ilmeni keskimäärin 51,9
vuotiaana, miehillä 56,1- ja naisilla 49,5-vuotiaina.
4.4 Iho-oireet
Kolmas Meretojan taudille tyypillinen oire on erilaiset ihomuutokset. Yleisimpiä
on ihon tavanomaisesta poikkeava löystyminen, joka todettiin 112 potilaalla
(61,9 %), joista 31 (62,0 %) oli miehiä ja 81 (61,8 %) naisia. Näiden lisäksi 145
potilaalla (79,7 %), joista 42 (84,0 %) oli miehiä ja 103 (78,6 %) naisia, oli
eriasteisia iho-ongelmia. Yleisimpänä näistä potilaat mainitsivat ihon kuivuuden,
josta kärsi 24 (48,0 %) miestä ja 67 (51,1 %) naista.
Erilaiset luomioireet olivat myös yksi yleisin potilaiden raportoima oire.
Luomioireiden oletetaan johtuvan ihon tavanomaisesta poikkeavasta
löystymisestä, joka johtaa luomien roikkumiseen. Luomioireita oli esiintynyt 122
potilaalla (67,4 %). Heistä 38 oli miehiä (76,0 %) ja 84 naisia (46,4 %).
Luomioireita ilmeni ensimmäisen kerran keskimäärin 50,7 vuoden iässä,


























Johtuen muun muassa ihon löystymisestä ja kasvohermohalvauksesta,
kirurgisia operaatioita eritoten kasvojen alueella oli tehty 72 potilaalle (39,8 %)
vähintään kerran, miehistä 22:lle (44,0 %) ja naisista 50:lle (38,7 %).
Kuvaaja 2 Tutkimuksessa esiin nousseet kuusi yleisintä Meretojan taudin
oiretta. Kuvaajassa esitetään prosentuaalinen osuus oireellisista potilaista
verrattuna kaikkiin potilaisiin.
4.5 Muut oireet
Erilaisia sydämen johtohäiriöitä, kuten esimerkiksi AV-katkoksia, raportoi kaiken
kaikkiaan 48 potilasta (26,5 %), joista 10 oli miehiä (20,0 %) ja 38 naisia (29,0
%). Miehillä rytmihäiriöiden ilmenemisikä oli 58,5 vuotta ja naisilla 50,7 vuotta.
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Mustelmataipumuksen on epäilty liittyvän gelsoliiniamyloidoosiin. Poikkeavasta
mustelmaherkkyydestä ilmoitti 100 potilasta (55,2 %), joista 19 oli miehiä (38,0
%) ja 81 naisia (44,8 %). 18 potilaalla (kaikki naisia) vaiva oli esiintynyt jo
lapsesta tai nuoruudesta asti.
Meretojan tautiin liittyvät moninaiset suu- ja hammasongelmat ovat yksi taudin
ilmentymistä, johon on viime vuosina alettu kiinnittämään entistä enemmän
huomiota (5,11,13). Potilaista 101 (55,8 %) ilmoittikin erilaisista suu- ja
hammasongelmista. Yleisimpiä ilmentymiä olivat kuiva suu ja mm. tästä
johtuvat erilaiset hammasperäiset ongelmat, kuten hampaiden runsas
reikiintyminen. Kaiken kaikkiaan oireista raportoi 23 miestä (46,0 %) ja 78 naista
(59,5 %).
Rannekanavasyndrooma nousi yhdeksi mielenkiintoisammaksi löydökseksi
potilasaineiston perusteella. 58 potilasta (32,0 %) ilmoitti todetun joko tois- tai
































Diagnoosi-ikä - - - 0,013
Ensi-oire - - - 0,008
Sarveiskalvon
rappeuma
44 (88,0 %) 113 (86,3 %) 0,584 0,002
Sarveiskalvon
haavaumat
19 (38,0 %) 54 (41,2 %) 0,693 0,128
Näön heikentyminen 25 (50,0 %) 75 (41,4 %) 0,380 0,006
Silmäkirurgiset
toimenpiteet
34 (68,0 %) 77 (42,5 %) 0,255 *
Viherkaihi 15 (30,0 %) 27 (14,9 %) 0,735 *
Harmaakaihi 22 (44,0 %) 54 (29,8 %) 0,181 *
Kuivat silmät 33 (66,0 %) 94 (71,8 %) 0,449 *
Kasvohermohalvaus 28 (56,0 %) 76 (42,0 %) 0,806 0,023
Polyneuropatia 25 (50,0 %) 69 (52,7 %) 0,748 0,511
Iho-oireet
(sekalaiset)
42 (84,0 %) 103 (78,6 %) 0,418 *
Luomioireet 38 (76,0 %) 84 (46,4 %) 0,127 0,415
Löystynyt iho 31 (62,0 %) 81 (61,8 %) 0,983 0,415**
Ihon kohdistuneet
toimenpiteet
22 (44,0 %) 50 (38,7 %) 0,473 *
Sydämen
johtumishäiriöt
10 (20,0 %) 38 (29,0 %) 0,220 0,328
Suu- ja
hammasongelmat
23 (46,0 %) 78 (59,5 %) 0,101 *
Mustelmataipumus 19 (38,0 %) 81 (44,8 %) 0,004 *
Rannekanavasyndro
oma
15 (30,0 %) 43 (32,8 %) 0,716 *
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Taulukko 1 Oireiden ilmenemisyleisyyden ja alkamisiän p-arvot sukupuolten
välillä. Nollahypoteesina ܪ଴ oli, että miehillä ja naisilla olisi yhtä suuret oireiden
esiintyvyysyleisyydet sekä oireiden alkamisiät.
* Aikatiedot olivat puutteelliset tai puuttuivat täysin kyseisestä
oireesta/toimenpiteestä
** Löystyneen ihon ensimmäinen ilmeneminen potilailla on yleensä luomioireet,
kuten luomen roikkuminen ihon venymisen takia. Erikseen löystyneen ihon
diagnoosi-ikää ei potilailta tiedusteltu, joten tutkimuksessa sen oletettiin
korreloivan luomioireiden diagnoosi-iän kanssa.
16
5 Pohdinta
5.1 Ensioireet ja diagnosointi
Meretojan taudille tyypilliset ja yleisimmiksi tiedetyt oireet sekä diagnosoinnissa
oleelliset löydökset nousivat aineistossa varsin nopeasti esille. Eritoten
sarveiskalvon rappeuman yleisyys aineistossa oli odotettavaa, sillä kyseinen
löydös toimi päälöydöksenä taudin diagnoosia asetettaessa ennen geenitestin
kehittämistä. Sarveiskalvorappeuma toimii myös yhä oleellisena löydöksenä
taudin diagnoosia tehtäessä. Jos sarveiskalvorappeuma havaitaan ja suvussa
tiedetään olevan muita tautiin sairastuneita, ei DNA-diagnostiikka ole
välttämättömyys diagnoosin asettamiselle.
Silmäoireet, kuten silmätulehdukset ja silmien kuivuus, olivat sekä miehillä että
naisilla yleisimmät ensioireet. Naisilla oli kuitenkin prosentuaalisesti selkeästi
enemmän silmäoireita ensioireinaan kuin miehillä. Tämä ero oli merkitsevä
myös tilastollisessa tarkastelussa p-arvon laskiessa alle 0,05. Toinen
mielenkiintoinen huomio tuloksissa oli, että vain yksi naispotilas oli ilmoittanut
kärsineensä ensioireinaan hermostoperäisiä oireita, kun peräti 18 miestä oli
ilmoittanut hermosto-oireet osaksi ensioireitaan.
Silmäoireiden yleisyys ensioireina heijastui myös diagnosointitavassa, jossa
silmälääkärin tekemä diagnoosi oli yleisin molemmilla sukupuolilla. Vaikka
prosentuaalinen ero sukupuolten välillä onkin reilusti yli 10 prosenttiyksikkö, ei
ero ollut tilastollisesti merkitsevä. 1990-luvun alussa kehitetyn geenitestin osuus
diagnosointitilanteessa oli toistaiseksi 14,0 %:lla miehistä ja 9,94 %:lla naisista
(4). Geenitestillä Meretojan taudin diagnosoinnin varmistamisen määrä tuskin
tulee nousemaan ainakaan suvuissa, joissa Meretojan tautia tiedetään
esiintyvän, mutta geenitesti voi helpottaa diagnoosin löytämistä, kun suvussa ei
selkeää Meretojan taudin esiintyvyyttä tiedetä olevan.
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Oli mielenkiintoista huomata, että sarveiskalvon verkkomaisen rappeuman
pohjalta on osalle potilaista (16,0 % molemmilla sukupuolilla) voitu asettaa
diagnoosi jo ennen varsinaisia silmäoireita. Suvussa kulkeva
gelsoliiniamyloidoosi voi vaikuttaa potilaiden mielenkiintoon hakeutua
tutkituttavaksi jo ennen oireiden ilmenemistä, joka voi siten näkyä diagnoosin
saamisessa ennen oireiden alkamista.
5.2 Oireiden ilmenemisyleisyydet miesten ja naisten välillä
Tutkimusta kirjoitettaessa rekisterissä olevien potilaiden sukupuolijakauma oli
voimakkaasti naisvoittoinen (131 potilasta) ja miesten osuus jäi pienemmäksi
(50 potilasta). Määrä oli kuitenkin tarpeeksi suuri tilastollisiin arvioihin.
Aineistossa olevien elävien miesten keski-ikä oli hieman naisia suurempi, joskin
miespotilaiden ikähajonta oli pienempi verrattuna naisiin.
Koska tauti periytyy vallitsevasti autosomissa ja gelsoliiniproteiinin ei tiedetä
olevan kytköksissä mihinkään sukupuolisidonnaiseen seikkaan, lähtökohtainen
olettamus oli, että tauti ilmenee molemmilla sukupuolilla samankaltaisena.
Osa oireista ilmenikin sukupuolten välillä varsin samalla tavoin. Muun muassa
sarveiskalvorappeuman, polyneuropatian ja löystyneen ihoon suhteen
ilmenemisyleisyydet erosivat sukupuolten välillä korkeintaan kolme
prosenttiyksikköä. Kuitenkin esimerkiksi silmäkirurgisissa operaatioissa,
kaihisairauksissa sekä luomioireissa, miehillä esiintyvyys oli selkeästi suurempi
kuin naisilla (yli 10 prosenttiyksikön, luomioireilla jopa melkein 30
prosenttiyksikön ero). Toisaalta naisilla oli esimerkiksi suu- ja hammasoireiden
riski merkittävästi suurentunut miehiin verrattuna (yli 10 prosenttiyksikköä).
Kuitenkin p-arvot paljastivat, että pelkästään mustelmataipumus alitti
tilastollisen merkitsevyyden rajan, vaikka jossain oireissa ilmenevyyksien erot
sukupuolten välillä ylittivätkin esimerkiksi 10 prosenttiyksikköä. P-arvojen
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valossa näyttäisi siltä, että oireet ja taudinkuva ovat Meretojan taudissa
molemmilla sukupuolilla varsin samanlainen.
Silmäoireiden suhteen miehillä oli eniten eroa naisiin verrattuna, sillä lukuun
ottamatta sarveiskalvon haavaumia ja silmien kuivuutta, oli miehillä kaikkia
muita silmäoireita naisia enemmän. Tämä on sinänsä mielenkiintoinen löytö kun
ottaa huomioon seuraavassa kappaleessa käsiteltävän löydöksen, jonka
mukaan miehillä oireet ilmenevät keskimäärin selkeästi myöhemmin kuin
naisilla. Toisaalta, koska miesten keski-ikä oli jo yli 60 vuotta, tarkastelussa
olleet yleisimmät oireet ovat jo hyvin edustettuina tuossa ikäluokassa. Johtuen
miesten selkeästi naisia pienemmästä määrästä potilasaineistossa, kyseessä
voi myös olla vain tilastollinen harha, jos joukkoon on ilmoittautunut enemmän
silmäoireisia potilaita.
Erityistä huomiota herätti luomioireiden ilmenemisen selkeä prosentuaalinen ero
miesten ja naisten välillä, 29,6 % prosenttiyksikköä. Tämä ei kuitenkaan
alittanut tilastollisen merkitsevyyden rajaa johtuen osittain ainakin
miespopulaation vähyydestä aineistossa verrattuna naisiin. Jatkossa miesten
osuuden toivottavasti tasoittuessa rekisterissä tätä luomioireiden esiintyvyyden
yleisyyttä sukupuolten välillä olisi mielenkiintoista tarkastella uudelleen.
Luomioireesta on hyvä tarkentaa, että kyseisellä oireella tarkoitetaan luomen
roikkumista, jonka oletetaan johtuvan juurikin (luomen) ihon tavanomaisesta
poikkeavasta löystymisestä (9). Potilaat pystyvät itse tunnistamaan hyvin
hitaasti kehittyvänkin luomen roikkumisen, kun yleistyneen ihon löystymisen
tunnistus ja diagnosointi voi jäädä myöhemmälle ja lääkärin tekemäksi. Tästä
johtuen löystyneen ihon määrä voi potilailla olla todellisuudessa tuloksia
yleisempi, koska siitä on tässä tutkimuksessa poislaskettu luomioireiden yhteys.
Kasvohermohalvauksen ei oleteta vaikuttavan luomen roikkumiseen, vaikkakin
voi vaikuttaa osalla kasvaneeseen luomien sulkemisen hankaluuteen.
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Tavallisten Meretojan taudin oireiden lisäksi on tärkeää tarkastella erikseen
myös taudille vähemmän tunnettuja oireita kuten rannekanavaoireyhtymää,
sydämen johtumishäiriöitä ja suu- ja hammasongelmia.
Rannekanavasyndrooman lisääntyneestä esiintyvyydestä on saatu viitteitä jo
aiemmissa tutkimuksissa ja nyt tulokset osoittivat esiintyvyyden selkeästi
suuremmaksi kuin normaaliväestössä (5,28). Vastaavanlaisia löydöksiä
kasvaneeseen rannekanavasyndrooman esiintyvyyteen on saatu myös muista
amyloidooseista kuten transtyretiiniamyloidoosissa (29,30,31,32).
Terveys 2000-tutkimuksessa normaalilla väestöllä rannekanavaoireyhtymä
diagnosoitiin 3.8 %:lla tutkituista, kun Meretojan taudin kohdalla
rannekanavaoireyhtymää tavattiin 32,0 % potilaista. Rannekanavasyndroomaa
ilmeni molemmilla sukupuolilla lähes yhtä suurella todennäköisyydellä, kun taas
Terveys 2000-tutkimuksessa naisilla oli lähes kolminkertainen suurempi riski
saada rannekanavasyndrooma kuin miehillä. (Musculoskeletal disorders and
diseases in Finland. Kansanterveyslaitoksen julkaisuja B 25 / 2007.
http://www.terveys2000.fi/julkaisut/2007b25.pdf, p. 29, 34.)
Sydämen johtumishäiriöiden aiheuttamia rytmihäiriöitä on huomioitu aiemmin
mutta tarkkaa tietoa mm. niiden yleisyydestä ei ole, jonka takia niihin haluttiin
kiinnittää huomiota tässä tutkimuksessa (5,10,12,28). Miesten ja naisten välillä
oli pieniä, ei tilastollisesti merkitseviä, eroja rytmihäiriöiden yleisyyden suhteen.
Prosentuaaliset osuudet jäivät kummallakin sukupuolella alle 30 %:n.
Johtumishäiriöiden arviointi sukupuolten välillä jäi tilastolliselta kannalta
heikoksi, sillä vain 6 miestä ja 27 naista oli ilmoittanut johtumishäiriöiden
ilmenemisvuoden. Jatkossa rekisterin potilasmäärän kasvaessa
johtumishäiriötä kannattaisikin tarkastella uudelleen tarkempien tietojen
karttuessa, sekä niiden yleisyyden, sukupuolierojen että rytmihäiriön tyypin
suhteen, sillä tieto näistä laajassa aineistossa on edelleen vajanaista.
Erilaiset suu- ja hammasongelmat nousivat aineistossa selkeästi esille, tuoden
lisätukea käynnissä olevien suu- ja hammastutkimusten havainnoille (11,13).
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Koska aikatekijät puuttuivat, suu- ja hammasongelmien ilmenemisikä potilailla ja
sukupuolten kesken jäi tämän tutkimuksen ulkopuolelle. Potilaista naisilla oli
selkeästi enemmän suu- ja hammasongelmia (yli 10 prosenttiyksikön ero
miehiin), vaikkakaan tämä ei saavuttanut tilastollisen merkittävyyden rajaa
(p=0,101).
Potilaista 101 (55,8 %) ilmoittikin erilaisista suu- ja hammasongelmista. Miehistä
23 (46,0 %) ja naisista 78 (59,5 %) ilmoitti kärsineensä monentyyppisistä suu- ja
hammasoireista. Kuiva suu, hampaiden runsas reikiintyminen, hampaiden
irtoaminen ja lohkeaminen ja ientulehdukset olivat yleisimpiä oireita. Onkin
mahdollista, että kuiva suu itsessään johtaisi muihin suu- ja hammasongelmiin,
josta on saatu jo alustavaa tietoa. Amyloidin kertymistä sylkirauhasiin on myös
kuvattu. Tällöin suun normaali sylkirauhastoiminta on heikentynyt, altistaen
suun limakalvot ja hampaat helpommin eri patogeeneille ja kulutukselle. Lisäksi
kasvohermohalvauksen on oletettu aiheuttavan potilailla suun
kuivumista.(11,13)
Jatkon kannalta olisi oleellista saada tietoja suu- ja hammasongelmien
ilmaantumisiästä. Koska suu- ja hammasongelmien takana vaikuttaisi olevan
ainakin osittain kuivan suun aiheuttamia komplikaatiota, eri suun
sylkitasapainoa muuttavat lääkehoidot voisivat tulla tutkimuksen aiheeksi kuivan
suun aiheuttamien suu- ja hammasongelmien ennaltaehkäisemiseksi ja
parantamiseksi. Parempia hoitomahdollisuuksia odottaessa on kuitenkin jo nyt
tärkeää korostaa hyvän hammas- ja suuhoidon merkitystä MT-potilaiden
hoidossa (13).
5.3 Oireiden ilmenemisiät miesten ja naisten välillä
Alkuolettamus oli samoin kuin oireiden ilmenemisyleisyyksien kanssa, ettei
oireiden ilmenemisiässä ole suuria eroavaisuuksia miesten ja naisten välillä.
Tutkimustulokset kuitenkin paljastivat, että kaikki oireet ilmaantuivat miehillä,
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joista tässä vaiheessa oli ilmenemistiedot käytössä, keskimääräisesti
myöhemmin kuin naisilla. Osassa tapauksissa ilmenemisiän keskiarvot
poikkesivat sukupuolten kesken vain hieman (esimerkiksi luomioireiden sekä
polyneuropatian kohdalla), mutta joissakin oireissa ilmenemisiät poikkesivat
reilusti. Esimerkiksi näkökyvyn heikkeneminen alkoi aineiston mukaan miehillä
keskimäärin 10 vuotta myöhemmin kuin naisilla. Tilastollinen käsittely tuki myös
löydöstä, että miesten oireet ja tauti ei etene samalla nopeudella kuin naisilla.
Tilastollisesti merkittävät erot löytyivät diagnoosi-iästä, ensi-oireiden
alkamisiästä, sarveiskalvorappeumasta, näkökyvyn heikentymisestä sekä
kasvohermohalvauksesta. Muiden tarkasteltujen oireiden p-arvot eivät alittaneet
tilastollisen merkitsevyyden (0,05) rajaa, vaikka ilmenemiskeski-iät
poikkesivatkin kaikkien oireiden kohdalla sukupuolten välillä.
Osassa oireista ei toistaiseksi aineistosta saatu selkeästi selville missä
vaiheessa tautia ne, kuten esim. rannekanavaoireyhtymä alkavat tyypillisesti
ilmaantua. Rannekanavaoireyhtymän voisi olettaa olevan oire, joka ei ilmene
aivan nuorella iällä. Perimmäistä syytä Meretojan taudin aiheuttamalle
rannekanavaoireyhtymälle ei tiedetä; syynä voivat olla esimerkiksi
gelsoliiniamyloidin kertyminen keskihermoa ympäröiviin ligamentteihin tai
muuhun kudokseen. Toisaalta itse hermon amyloidoosi voi altistaa MT-potilaita
yleisemminkin pinneneuropatioille (10). Vuosia kestänyt amyloidin kertyminen
kudoksiin voisi aiheuttaa rannekanavaoireyhtymän. Vain 6 potilaista oli tätä
tutkimusta tehtäessä alle 40-vuotiaita ja heistä kahdella oli todettu
rannekanavasyndrooma. Tämä määrä ei riitä vielä tilastolliseen tarkasteluun,
mutta antaa ainakin vihjeitä, että kyseinen oire voi ilmentyä jo ennen 40 vuoden
ikää. Joka tapauksessa rannekanavaoireyhtymän todennäköisyys on siinä
määrin suurentunut normaaliväestöön verrattuna, että voisi olla hyödyllistä
informoida potilaita oireiden mahdollisuudesta esimerkiksi diagnoosin saannin
yhteydessä. Johtuen suuremmasta rannekanavaoireyhtymän ilmentymisestä
potilailla sekä mahdollisesta leikkaustarpeesta oireen syntymekanismin ja
leikkauskokemusten selvittäminen voisi olla hyödyllistä.
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Vaikka osa miesten ja naisten välisistä eroista näyttävät olevan tilastollisesti
merkitseviä, täytyy pohtia johtuuko tämä taudin kulusta vai jostain muusta
seikasta. Yhtenä ei-lääketieteellisenä selityksenä voi olla miessukupuolen
suhtautuminen sairastamiseen ja terveydenhuoltoon yleensä. Voi olla, että
miehet eivät mene lääkärin vastaanotolle yhtä herkästi kuin naiset ja menevät
tutkittavaksi vasta siinä vaiheessa, kun oireet ovat vaivanneet jo pidemmän
aikaa. Toisaalta aineiston mukaan ensi-oireiden ja diagnoosin välinen
keskimääräinen aika oli miehillä sekä naisilla melkein identtinen. Mahdollisesti
miehet tiedostavat oireiden olemassaolonkin vasta niiden kehittyessä hieman
pidemmälle.
Toisaalta toisissa amyloidoosisairauksissa on löydetty viitteitä, joissa
sukupuolihormonit ovat vaikuttaneet amyloidin muodostumiseen.
Perinnöllisessä hollantilaistyypin aivoverenvuotoamyloidoosissa estrogeenin
määrän on huomattu vaikuttavan kyseisessä taudissa olevan amyloidiproteiinin
esiasteen määrään, mikä puolestaan voi ainakin osiltaan selittää erot miesten ja
naisten välisissä taudin eroissa (23). Meretojan taudin kohdalla tällaista
vaikutusta ei ole ainakaan toistaiseksi kuvattu, mutta sukupuolihormonien
vaikutusta gelsoliiniproteiinin tuotantoon olisi mielenkiintoista tutkia tarkemmin,
jotta niiden mahdolliset vaikutukset taudin ilmentymiseen saataisiin selvitetyksi.
5.4 Jatkosuunnitelmat
Vaikka potilasrekisteristä saatiin jo ensimmäisiä tuloksia sekä alustavaa uutta
tietoa, tarvitsee rekisteri edelleen lisää potilaita ja tarkempaa tietoa heidän
kokemistaan oireista sekä heillä todetuista löydöksistä. Taudinkuvan
luonnollisen kulun selvittämiseen tarvitaan myös tarkempaa pitkittäistä
tutkimustietoa. Potilaiden oli osittain vaikea antaa tarkkoja vuosilukuja eri
oireiden ilmenemisajoille ja niitä ei joka oireen kohdalla kysytty erikseen, koska
esim. yleisen cutis laxan suhteen oletettiin että heidän on vaikea sen alkua
tunnistaa. Kyselylomakkeella on myös vaikea tavoittaa kaikkia Meretojan tautiin
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liittyviä neurologisia oireita, esim. autonomisen hermoston häiriöitä vaikka
kasvohermohalvaus sekä oireinen polyneuropatia lienee potilaille helpompi
havaita. Kyselylomakkeella kysytyt neurologiset oireet tuntuivat potilaiden
kannalta epätarkoilta ja vaikeasti määritettäviltä, ja enemmän olisi tarvittu
potilaita hoitaneiden lääkäreiden arvioita. Kyselylomakkeiden lähettämisen
jälkeen tehdyt puhelinsoitot toivat tarkempaa informaatiota rekisteriin. Näiden
FIN-GAR tutkimuksen ensimmäisten kokemusten pohjalta on kyselylomaketta
nyt muutettu paremmin toimivaksi ja potilas-ystävällisemmäksi.
Jatkoa ajatellen olisikin tärkeää, että potilasrekisteri jatkaisi kasvuaan sekä
potilasmäärältään että tietojen yksityiskohtaisuuden suhteen. Koska Meretojan
tauti kuuluu harvinaisiin sairauksiin, paras tulos rekisterin kannalta olisi, että
kaikki Meretojan taudin diagnoosin saaneet potilaat haluaisivat olla mukana
rekisterissä ja ilmoittaa uusien oireiden ilmenemisestä ja vanhojen oireiden
kehittymisestä. Tätä kautta rekisterin avulla saataisiin tehtyä tarkka selvitys
taudin etenemisestä ja kaikista liitännäissairauksista, joita siihen voi liittyä ja
jotka nykyisessä aineistossa ovat ehkä jääneet piiloon tai ovat tilastollisesti liian
epätarkkoja. Paitsi entistä paremmin saatavilla olevaa tietoa sairaudesta, taudin
kulun selvitys voisi toimia pohjana mm. taudinkulkua kuvaavalle biomarker- tai
muille taudin syntymekanismiin pureutuville biokemiallisille tutkimuksille ja sitä
kautta mahdollisen taudin kulkuun vaikuttavan lääkeaineen kehittämiselle.  FIN-
GAR tutkimus on ajankohtainen ja tärkeä, koska ensimmäiset askeleet kohti
perinnöllisen gelsoliiniamyloidoosin täsmälääkkeen kehittämistä ja potilaiden
molekulaarista hoitoa on jo otettu (33).
Suuret kiitokset Suomen Amyloidoosiyhdistys ry:lle, kaikille potilasrekisteriä
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Liite 1
KYSELYLOMAKE MERETOJAN TAUTIA SAIRASTAVILLE









Sairastumisvuosi, milloin diagnoosi on tehty ja sairaala sekä klinikka, missä
diagnoosi tehtiin
Onko Meretojan taudin geenitutkimus tehty?
Kyllä/Ei
Jos on, niin minä vuonna ja missä
sairaalassa?_________________________________________
_______________________________________________________________
Jos ei, mihin diagnoosi perustui? Silmätutkimus, jokin muu tutkimus?
_______________________________________________________________
Ensioireet: minkälaisia, minä vuonna alkoivat?
_______________________________________________________________
Esiintyykö suvussanne Meretojan tautia? Kuinka monella? Mitä sukua he ovat
Teille?









Minkälaisia, minä vuonna oireet alkoivat?
Onko todettu glaukoomaa (kohonnut silmänpaine)?
Kyllä/Ei
Jos on, milloin?_______________________________________
Onko todettu katarakta (harmaakaihi)?
Kyllä/Ei
Jos on, milloin? _______________________________________
Onko näkönne heikentynyt?
Kyllä/Ei
Jos on, milloin huomasitte sen heikentyneeksi?_________________
Onko Teillä todettu sarveiskalvon rappeumaa?
Kyllä/Ei
Jos on, milloin?___________________________________________
Onko Teillä muita silmäoireita (esim. sarveiskalvohaavaumaa)?
Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on, millaisia ja minä vuonna ne alkoivat?
Onko tehty silmiin kohdistuvia toimenpiteitä/leikkauksia?
Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin minkälaisia toimenpiteitä/leikkauksia? Minä vuonna?
Käytättekö silmälääkkeitä?
Kyllä/Ei




Onko ilmaantunut tai todettu neurologisia oireita?
Kyllä/ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin millaisia oireita ja minä vuosina?
Onko näihin käytössä lääkkeitä?
Kyllä/ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin mitä lääkkeitä?
Onko kuulonne heikentynyt?
Kyllä/Ei
Jos on, milloin huomasitte sen?______________________________________
Esiintyykö Teillä usein elohiiriä?
Kyllä/Ei




Jos on, milloin huomasitte sen?______________________________________
Esiintyykö Teillä muita hermostoperäisiä oireita, kuten ilmeettömyyttä (esim.
otsa ei rypisty), raajojen tunnottomuutta, käsien kömpelyyttä,
tasapainovaikeutta, nielemisvaikeuksia? Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin millaisia ja milloin ne alkoivat?
Onko tehty leikkauksia (esim. rannetunnelisyndrooman leikkaus)?
Kyllä/ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin mitä? Minä vuonna?




Jos on, niin millaisia oireita ja minä vuosina?
Jos, mitä ihovoiteita käytätte? Kuinka
usein?__________________________________________
Onko tehty ihoon kohdistuvia toimenpiteitä/leikkauksia?
Kyllä/Ei
_______________________________________________________________




Jos on, milloin ja miten sitä hoidetaan/on hoidettu?
Onko todettu lisääntynyt verenvuototaipumusta? Kyllä/Ei
Tuleeko mustelmia herkästi? Kyllä/Ei
Jos tulee, milloin tämä taipumus alkoi (vuosi)?________________
Esiintyykö rytmihäiriöitä?
Kyllä/Ei
Jos esiintyy, milloin alkoivat (vuosi)?________________________
Onko käytössä rytmihäiriölääke? Kyllä/Ei
Onko sydämen tahdistinta? Kyllä/Ei
Onko esiintynyt munuaistoiminnan häiriöitä? Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on niin millainen häiriö, milloin se alkoi ja miten sitä hoidetaan?
Esiintyykö turvotuksia? Kyllä/Ei
Jos, missä ja milloin alkoivat?
Onko suu- tai hammasongelmia? Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on niin millaisia, milloin ne alkoivat ja miten niitä hoidetaan?
_______________________________________________________________





Jos on, missä kivut ovat ja koska ne alkoivat?
_______________________________________________________________
Jos on, onko käytössä kipulääkitystä? Millaista kipulääkitystä?
Onko toteutettu kuntoutusta Meretojan taudin vuoksi? Kyllä/Ei
Jos on, minkälaista?_____________________________________
Onko muita sairauksia Meretojan taudin lisäksi? Kyllä/Ei
_______________________________________________________________
Jos on, niin mitä muita sairauksia?
_______________________________________________________________
________________
Mahdolliset pysyvät lääkehoidot muihin sairauksiin
Mahdolliset leikkaushoidot muihin sairauksiin (esim. suonikohjut, laskeumat
(virtsarakko, peräsuoli, kohtu) ?
____________________________________________________________
Oletteko opiskelija/työelämässä/eläkkeellä/ työkyvyttömyyseläkkeellä Meretojan
taudin (mikä oire?)/muun syyn takia
(minkä?)?_________________________________________________
Jos jouduitte jäämään työkyvyttömyyseläkkeelle Meretojan taudin vuoksi, niin





Sari Kiuru-Enari, neurologi, HYKS Sari Atula, neurologi, HYKS
